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Nucleic Acids Research, 2008 database issue: 
1078 biological databases (110 more than 2007) 

data tombs



HuGE Published Literature, 2001­ 

•  Population­based data 
–  Genotype prevalence 

–  Genetic association 

–  Gene­environment interaction 

•  Extracted weekly from PubMed 

•  Curated by epidemiologist 

•  Searchable, online database 

Lin et al., Am J Epidemiol 2006;164(1):1­4. 
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Human genomics  HuGE 

Publications related to human genetics/genomics, 
PubMed, 2001­2006* 

*based on PubMed, HuGE Navigator, Jan 2008



( (( ((((((((((((((((((((genetic[All Fields] AND ((((("disease"[MeSH Terms] OR ("disease susceptibility"[MeSH Terms] OR predisposition[Text Word])) OR 
disease[Text Word]) OR defect[Text Word]) OR susceptibility[Text Word]) OR ("counseling"[MeSH Terms] OR counseling[Text Word]))) OR (("disease 
susceptibility"[MeSH Terms] OR susceptibility[Text Word]) AND (("genes"[MeSH Terms] OR gene[Text Word]) OR ("genes"[MeSH Terms] OR genes[Text 
Word])))) OR (((("mutation"[MeSH Terms] OR mutation[Text Word]) OR (("genes"[MeSH Terms] OR gene[Text Word]) AND ("mutation"[MeSH Terms] OR 
mutation[Text Word]))) OR (("mutation"[MeSH Terms] OR mutations[Text Word]) AND ("genes"[MeSH Terms] OR gene[Text Word]))) OR (("mutation"[MeSH 
Terms] OR mutations[Text Word] OR mutation[Text Word]) AND ("genes"[MeSH Terms] OR gene[Text Word])))) OR ("hereditary diseases"[MeSH Terms] OR 
genetic disorder[Text Word])) OR (genetic[All Fields] AND ((("TEST"[Substance Name] OR ("TEST"[Substance Name] OR test[Text Word])) OR ("research 
design"[MeSH Terms] OR testing[Text Word])) OR study[All Fields]))) OR ("genetic screening"[MeSH Terms] OR genetic screening[Text Word])) OR 
(genetic[All Fields] AND ("risk"[MeSH Terms] OR risk[Text Word]))) OR ("polymorphism (genetics)"[MeSH Terms] OR ("polymorphism (genetics)"[MeSH 
Terms] OR polymorphism[Text Word]))) OR (((("genotype"[MeSH Terms] OR ("genotype"[MeSH Terms] OR genotype[Text Word])) OR genotyping[All Fields]) 
OR ("haplotypes"[MeSH Terms] OR haplotype[Text Word])) OR ("haplotypes"[MeSH Terms] OR haplotypes[Text Word]))) OR ((("genome"[MeSH Terms] OR 
genome[Text Word]) OR genomic[All Fields]) OR ("Genomics"[MeSH Terms] OR genomics[Text Word]))) OR (((gene­environment) OR (gene AND 
environment)) AND interaction[Text Word])) OR (((genetic[Text Word] OR gene[Text Word]) OR allelic[All Fields]) AND ((variant[All Fields] OR variants[All 
Fields]) OR (("epidemiology"[MeSH Subheading] OR "epidemiology"[MeSH Terms]) OR frequency[Text Word])))) OR (("alleles"[MeSH Terms] OR allele[Text 
Word]) OR ("alleles"[MeSH Terms] OR alleles[Text Word]))) OR ("heterozygote detection"[MeSH Terms] OR Heterozygote Detection[Text Word])) OR 
((Neonatal[All Fields] OR ("infant, newborn"[MeSH Terms] OR newborn[Text Word])) AND (("diagnosis"[MeSH Subheading] OR "mass screening"[MeSH 
Terms]) OR Screening[Text Word]))) OR germline[All Fields]) OR somatic[All Fields]) OR ("human genome project"[MeSH Terms] OR human genome 
project[Text Word])) AND ((((((((((((((((((((((("epidemiology"[Subheading] OR "epidemiology"[MeSH Terms]) OR epidemiology[Text Word]) OR ("public 
health"[MeSH Terms] OR public health[Text Word])) OR ((("alleles"[MeSH Terms] OR allele[Text Word]) OR allelic[All Fields]) AND ((("epidemiology"[MeSH 
Subheading] OR "epidemiology"[MeSH Terms]) OR frequency[Text Word]) OR frequencies[All Fields]))) OR ("public policy"[MeSH Terms] OR policy[Text 
Word])) OR (("education"[Subheading] OR "education"[MeSH Terms]) OR education[Text Word])) OR "prevalence"[MeSH Terms]) OR prevalence[Text Word]) 
OR ("prevention and control"[Subheading] OR prevention[Text Word])) OR ("risk"[MeSH Terms] OR risk[Text Word])) OR ((((((((population[Text Word] OR (a 
number of) OR genetic[All Fields]) OR comparative[All Fields]) OR prospective[All Fields]) OR cohort[All Fields]) OR cross­section[All Fields]) OR cross­ 
sectional[All Fields]) OR case­control[All Fields]) AND (studies OR study[All Fields]))) OR (clinical trial[All Fields] OR randomized controlled trial[All Fields])) 
OR (("drug interactions"[MeSH Terms] OR interactions[Text Word]) OR (("interpersonal relations"[MeSH Terms] OR "drug interactions"[MeSH Terms]) OR 
interaction[Text Word]))) OR ("questionnaires"[MeSH Terms] OR questionnaire[Text Word])) OR (("sensitivity and specificity"[MeSH Terms] OR sensitivity[Text 
Word]) OR ("sensitivity and specificity"[MeSH Terms] OR specificity[Text Word]))) OR ((((case[All Fields] OR cases[All Fields]) OR ("patients"[MeSH Terms] 
OR patients[Text Word])) OR (study[All Fields] AND group[All Fields])) OR (((((("prevention and control"[MeSH Subheading] OR control[Text Word]) OR 
controls[All Fields]) OR (healthy[All Fields] AND subjects[All Fields])) OR ("child"[MeSH Terms] OR children[Text Word])) OR ("adult"[MeSH Terms] OR 
adults[Text Word])) OR individuals[All Fields]))) OR (((("association"[MeSH Terms] OR association[Text Word]) OR ("association"[MeSH Terms] OR 
associations[Text Word])) OR ("disease"[MeSH Terms] OR disease[Text Word])) AND (("genes"[MeSH Terms] OR gene[Text Word]) OR ("genes"[MeSH Terms] 
OR genes[Text Word])))) OR oversight[All Fields]) OR ((("genotype"[MeSH Terms] OR genotype[All Fields]) OR allelic[All Fields]) AND distribution[Text 
Word])) OR (((("genotype"[MeSH Terms] OR genotype[Text Word]) AND ("phenotype"[MeSH Terms] OR phenotype[Text Word])) OR genotype­phenotype[All 
Fields]) AND correlation[All Fields])) OR ((positive OR negative) AND predictive value)) OR (odds ratio)) OR (("ethics"[MeSH Terms] OR ethics[Text Word]) OR 
ethical[All Fields])))  ) ) AND "2004/7/7 8.00"[MHDA]:"2004/7/14 8.00"[MHDA]) 

((((((((((((((genetic[All Fields] AND ("disease"[MeSH Terms] OR disease[Text Word])) OR 
("hereditary diseases"[MeSH Terms] OR genetic disorder[Text Word])) OR (genetic[All 
Fields] AND ("TEST"[Substance Name] OR test[Text Word]))) OR ("genetic 
screening"[MeSH Terms] OR genetic screening[Text Word])) OR (genetic[All Fields] 
AND ("risk"[MeSH Terms] OR risk[Text Word]))) OR ("polymorphism 
(genetics)"[MeSH Terms] OR genetic polymorphism[Text Word])) OR 
("genotype"[MeSH Terms] OR genotype[Text Word])) OR ("genome"[MeSH Terms] 
OR genome[Text Word])) OR (gene environment interaction[All Fields] OR gene­ 
environment[All Fields])) OR ((genetic[All Fields] OR ("genes"[MeSH Terms] OR 
gene[Text Word])) AND variant[All Fields])) AND 
(((((((((("epidemiology"[Subheading] OR "epidemiology"[MeSH Terms]) OR 
epidemiology[Text Word]) OR ("public health"[MeSH Terms] OR public health[Text 
Word])) OR (("alleles"[MeSH Terms] OR allele[Text Word]) AND 
(("epidemiology"[Subheading] OR "epidemiology"[MeSH Terms]) OR frequency[Text 
Word]))) OR ("public policy"[MeSH Terms] OR policy[Text Word])) OR 
(("education"[Subheading] OR "education"[MeSH Terms]) OR education[Text Word])) 
OR (((("epidemiology"[Subheading] OR "prevalence"[MeSH Terms]) OR 
"epidemiology"[MeSH Terms]) OR "Prevalence"[MeSH Terms]) OR prevalence[Text 
Word])) OR ("prevention and control"[Subheading] OR prevention[Text Word])) OR 
("risk"[MeSH Terms] OR risk[Text Word])) OR (("population"[MeSH Terms] OR 
population[Text Word]) AND study[All Fields]))) NOT ("animals"[MeSH Terms] OR 
"animal"[MeSH Terms])) 

HuGE search query 2001 ­ 2004





•  Screen PubMed using machine learning method 

•  Curate by hand 
–  Select abstracts 

–  Index with HUGO gene symbol 

–  Assign study type, category 

•  Auto­index using Entrez Gene, MeSH, UMLS 

•  Search, sort, filter, display data 

GTCGACTGGAGTGTCTGTGAATTGACTTTTGTTGCCAGTTGGCAGCGGCAGAAGCAGCAAAGCCCGGCCAACAGCAACAAGCTCCTGCCAGATCCCAAAAGCAAACACG 

HuGE Navigator:  www.hugenavigator.net



HN Database 
•  Uploading 
•  Data preprocessing 
•  Auto­indexing 
•  Data mining 

Entrez Gene 

MeSH 

UMLS 

•  Screening 
•  Indexing 
•  Extracting PubMed 

HuGE Navigator Schema



GAPscreener: Genetic Association Publication Screener 

•  Support Vector Machine (SVM) 

•  Stand­alone application 
•  Can be used for domain­specific search 

GTCGACTGGAGTGTCTGTGAATTGACTTTTGTTGCCAGTTGGCAGCGGCAGAAGCAGCAAAGCCCGGCCAACAGCAACAAGCTCCTGCCAGATCCCAAAAGCAAACACG



Weekly HuGE Pub Lit Curation Process 

Complex 
PubMed Query 
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HuGE 
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•  GAPscreener for domain­specific searching 

GTCGACTGGAGTGTCTGTGAATTGACTTTTGTTGCCAGTTGGCAGCGGCAGAAGCAGCAAAGCCCGGCCAACAGCAACAAGCTCCTGCCAGATCCCAAAAGCAAACACG 

HuGE Navigator for Networks





GTCGACTGGAGTGTCTGTGAATTGACTTTTGTTGCCAGTTGGCAGCGGCAGAAGCAGCAAAGCCCGGCCAACAGCAACAAGCTCCTGCCAGATCCCAAAAGCAAACACG 

HuGE Navigator for Networks 

•  GAPscreener for domain­specific searching 

•  Investigator Browser





GTCGACTGGAGTGTCTGTGAATTGACTTTTGTTGCCAGTTGGCAGCGGCAGAAGCAGCAAAGCCCGGCCAACAGCAACAAGCTCCTGCCAGATCCCAAAAGCAAACACG 

HuGE Navigator for Networks 

•  GAPscreener for domain­specific searching 

•  Investigator Browser 

•  Encyclopedia 

•  More…



GTCGACTGGAGTGTCTGTGAATTGACTTTTGTTGCCAGTTGGCAGCGGCAGAAGCAGCAAAGCCCGGCCAACAGCAACAAGCTCCTGCCAGATCCCAAAAGCAAACACG 

HuGE Team 

Wei Yu – HuGE Navigator architect 

Mindy Clyne – curator­for­life 

Ajay Yesupriya – epidemiologist 

Rachel Flynt – student 
Idris Guessous – student 

Anja Wulf 
Alex Charles  NOPHG web 
Lori Durand 

HuGENet and NOPHG Colleagues


